







? 、????? 、?????? , ???????? DNA ?
??。???????????????????。 ??
?? ,????????????? , ????????? ,
??? 、??? 、???????????? ,??????
??[ 1] 。????????? , ???????? , ???
????????? ,????????????????
?????[ 2] 。?????? , ????????????
??????(Friedreich ataxia , FRDA)???????。
FRDA????????????? 1863 ?????? ,
????????????? 、????????。???
??? , FRDA ???? GAA ??????????[ 3] , ?
? FRDA ????????????? frataxin ????
??? , ???????????????????? , ?
??? FRDA ????????。??? , frataxin ???
????????????????。??? FRDA ??
?????? frataxin , ??????????? FRDA ?
????????????。
? 、FRDA ??????
???? frataxin ? FRDA ?? ,??? 9 ?????
???? ,?? 7 ??????? 95 kb ???。????
??????????。??????? mRNA ?? 5 ?
???(1～ 5a)?? , ???? 1.3 kb[ 3] 。???????
??? 5b ?? 5a?? ,????? 1 ?????? 6 ??
?? ,?????????????。 FRDA ??????
?????? ,???????????????????
??。?????? , ???? 10.5 d ????????
? ,???? 14.5 d ????。???????? , frataxin
m RNA ?????? , ?????????????。
F rataxin mRNA ??????????? ,???????
? 、??????????????????????。?
?? 、?? 、????(?? 、??)?????(????)?
?????。??????? , frataxin mRNA????? ,
????????? , ???????????????。
FRDA???????? FRDA ?????????。?
??? frataxin mRNA ?????????? , ????
? 、??????。???????? , ????????
???。???????????????? , ? FRDA ?
?????。??????????? FRDA ?????
?。 FRDA ???????????? , ?????? , ?
? , ?FRDA????????????????。???
?? ,??? 、?? 、??????? ,??? FRDA ???
?? , ??? frataxin ???。 ???? FRDA ?????
?????? , ??FRDA??????????????
???????? , ???? 、?????? β ??。??
????????????????? , ????????
?????。?? , ? FRDA ???????。
? 、Frataxin????
1.Frataxin????:Frataxin ??????????
???。 F rataxin ?????[ 4] ,???????????
????? M ??[ 5] ?? frataxin ????? CyaY ??
???[ 6] ??? , ?????? fra taxin ? 1 ??????
???。??? 1 ? N-???α?? ,??? β ?? , ??
??? 1 ?α??? C ?????。??? β ??? 7 ? β
???。α??? β ????? , C ????????? 2
?α????????。??????????????
??? , ???α??? β ?????。????????
?????? frataxin ???????????? , ???
??? ,??????????????????? , ??
??????????????? 。 Frataxin ?????
?????????????????????????
?? ,???????????????? , ???? 1 ?
???????? , ???? 1 ????。?? ,????
?? frataxin?????????。 Frataxin ??????
????????????。?? , ??????????
????????? , ????????????????
???。???????? , ????????? fratax in
???? , ?????????????? frataxin ???
????。
2.Fra taxin ????????:F ratax in ??? N-??
? 1 ?? 55????????????? ,? fra taxin ??
???????? , ?????????????????
(mitochondrial-processing protein , MPP)????。???
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???????? 41 ～ 42 ? 55 ～ 56 ?????????
?? MPP???? , ?? , ?? MPP ???? , frataxin ?
???????。??????????? ,??????
???? frataxin ???????[ 7] 。 Yfh1p(yeast frataxin
homolog protein , Yfh1p)? frataxin ????????? , ?
? N-??????????? 51 ???????。 ??
20～ 21 ? 51 ～ 52 ??????????? MPP ???
?。?? , ?????? , ??????????????
?????(ssq1p)???。 ssq1p ?? hsp70 ?? , ??
ssq1p??????? YFH1 ????????? , ??
Yfh1p ????? ,???????????。
? 、F ratax in ???
1.F rataxin ???????????:???????
?? ,????????????????? Western ??
?????????? frataxin ?????????[ 8 , 9] 。
??????? , frataxin ?????????。?? ,
f rataxin ??????????????????????
?。? fratax in ???????????????????
??????????? Yfh1p ???。?? Yfh1p ??
? YFH1 ????? fratax in ???????。?? , Yfh1p
?????????? ,?????????????。?
YFH1 ????????????????? , ?????
? ,??????????? , ??????? DNA???
?[ 10] 。??? YFH1 ????????????????
??? ,????? 、?????????。? YFH1 ??
???????? ,?????????????????
?????????[ 8] 。 F ratax in ???? Yfh1p ???
?????????????????????????
????。?? ,? Yfh1p????????????? 1
??????????? ,?????????????。
???????????????? ,??????。
2.F ratax in ?????:Frataxin ?????????
?????? ,????????????。 Koenig ???
? frataxin ?????? , ??????????????
??? 7?????[ 11] 。?????? frataxin ????
??? FRDA ??? frataxin ??????? , ?????
????????????????? frataxin ????
? ,????????????[ 12] 。?? frataxin ????
??????????。???? frataxin ???????
?[ 13] 。?? ,??????? ,? Yfh1p ????????
?????????????[ 14] 。?? , ?? Yfh1p ??
?????????????????????????
?。????????????????? Yfh1p ,???
??????????。???? Yfh1p , ???????









? ,???? ,?????? , ????? ,?????? , ?
???????。?????????????? ,???
1/ 3 ????????[ 15] 。
2.FRDA ????:???? FRDA????????
1 ????? GAA ???????。??????? 70 ～
1 000??????? , ????? 600 ～ 900 ?。????




???????????。????? GAA ?? FRDA ?
???? , ?? , FRDA ??????????? fratax in
mRNA ????????????。?????????
?? GAA ???。 GAA ???????? 1 ????
DNA ?? , ? 1 ????????(R), ????????
??(Y)。 R·Y ????????????????? , ?
??? 1 ?????????????(?? RNA)。??
?? , ??? FRDA ??? GAA ???????????
??? , ?? FRDA ???? FRDA????????R·Y
???????????????。???????? , ?
??? FRDA ???????????。??? GAA ??
?? 270 ?????????????[ 12] 。???? , ?
?????????????????????。 ?? ,
GAA ???????????? , ??????????。
???? , ????????????? , FRDA ????
??? ,????????????????。?? 2%
FRDA ???? GAA ?????????? , ??? 1 ?
??? 、??????????? , ????????
frataxin ????? 。?? , ?????????????
???? , ?? 9 ?????? 1 ???????????




??? ,???????????? , ?????????
?? , ??????????? , ???? FRDA ????
???。?? ,???????? frataxin ???????
???????? Fe-S ?????????。?????
????????。????????????????
????????????? , FRDA ?????????
??????????。
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????????? , ?? 9 ??????????? , 3
????? PD ????。??? 15 ????? , ???
???。??? 14 d? Wistar ????????????
? DA???????????。?????? 7 ? , ??




???? ,???????????;? PD ??????
????? , ???????? ,???????? ,???
?????。(2)LDH ??????:????? 96 h ? ,
PD??? LDH ?????? , ?????? 6 ?(P <
0.05), ??????????。(3)TH ????????
??????:??? TH ???????? , ????
90%??;PD??????????? , ???????
DA????????? ,? TH ????????? ,??
??????? 50%(P<0.05)。
??:?? PD ?? CSF ? , TH ?????????
? , ? TH ?????? DA ????????? , ???
PD ??????????????? , ?? DA ????
???。??? PD????????????????
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